






























































A mis padres, por ser mi fuente de pasión por la Medicina desde que tengo recuerdos y 
firmes correctores de mis errores, académicos y no académicos. Por las interminables 
sesiones clínicas a la hora de comer. Por creer en mí y empujarme hacia delante cuando 
pensaba que se me habían acabado las fuerzas, y por ayudarme a conseguir el sueño de 
mi vida. 
A Blanca y Paloma, fieles compañeras de vida, de diversión y de lágrimas, que siempre 
han estado a mi lado, y no sólo en los momentos difíciles, también en los fáciles, en los 
que lo importante es reír y disfrutar. 
A Ana, por haber sido desde el principio mucho más que una profesora, para mí y para 
Fran. Gracias por habernos querido y ayudado tanto y tan bien. 
A ti, que me has mostrado la fuerza que es capaz de generar una persona en los 
momentos más difíciles, que nunca te rindes y consigues hacer de mí la mejor persona 
que puedo llegar a ser.  
 
 
“La felicidad se puede hallar hasta en los más oscuros momentos, si somos capaces de 
usar bien la luz”. 








 Resumen          4 
 Abstract          5 
 Introducción         6 
 Historia de la Ectrodactilia       7 
 Desarrollo embriológico de las extremidades     8 
o Etapas iniciales del desarrollo de las extremidades   8 
o Etapas finales del desarrollo de las extremidades   10 
o Anomalías del desarrollo de las extremidades    10 
 Exploración ecográfica de las manos fetales     11 
o Hallazgos normales en ecografía      11 
o Hallazgos patológicos en ecografía     12 
 Ectrodactilia y genética        15 
 Síndrome SHFM o Ectrodactilia aislada      15 
 EEC          18 
o Diagnóstico ecográfico de EEC      20 
o Genética y EEC        21 
 Curiosidades         23 
 Casos clínicos         24 
o Caso 1         24 
o Caso 2         25 





La ectrodactilia es una rara malformación congénita, caracterizada por un defecto 
central en manos y pies con forma de “V” profunda, consecuencia de la deficiencia o 
ausencia de los radios centrales de las extremidades. 
La ectrodactilia es una manifestación genética y clínicamente heterogénea, que se 
presenta de forma aislada o en combinación con otras malformaciones y/o síndromes, 
tales como la ectrodactilia aislada autosómica dominante o SHFM (Split Hand-Foot 
Malformation) o, la forma más frecuente y conocida, el síndrome de Ectrodactilia, 
Displasia Ectodérmica y labio/paladar leporino (EEC). Se puede asociar también a 
displasia ungueal, anormalidades de la piel y del conducto lagrimal, entre otras. Se ha 
descrito con patrón autosómico dominante. 
El término “Ectrodactilia” data de 1832, cuando San Hilario lo utilizó para describir una 
mano constituida por sólo dos dedos. 
Las anomalías de la mano son difíciles de diagnosticar y con frecuencia se pasan por 
alto durante las ecografías prenatales. El espectro de malformaciones de la mano es muy 
amplio, y pueden estar aisladas o asociadas a otras malformaciones o alteraciones del 
cariotipo. El descubrimiento de estas anomalías ayuda a estrechar  el cerco en el 
diagnóstico diferencial, ya que algunas malformaciones son altamente sugestivas de un 
diagnóstico sindrómico específico. Así pues, el examen sistemático de las extremidades 
fetales puede guiarnos en el diagnóstico y manejo de muchas condiciones asociadas. 
 
Tanto en el caso de la ectrodactilia aislada como en los complejos sindrómicos que 
tienen la ectrodactilia entre sus alteraciones definitorias, como el Síndrome EEC, han 
tomado protagonismo las mutaciones del gen p63 (gen supresor de tumores 
relacionados con el ectodermo y mesodermo embrionarios), ubicado en el cromosoma 
3, y causante de la gran mayoría de casos de ectrodactilia en el mundo. 
 
El enfoque terapéutico de la ectrodactilia debe ser multidisciplinario. En los casos de 
ectrodactilia asociada a otras malformaciones, la prioridad debe ser la corrección 
quirúrgica de los defectos que ocasionan déficit funcional, como los problemas de 
fonación y audición debidos al paladar leporino, o los problemas de la marcha o la 
manipulación de objetos debido a la ectrodactilia. 
 
Palabras clave: ectrodactilia, recién nacido, discapacidad, Karsch-Neugebauer, 
sindactilia, transmisión autosómico dominante, EEC, SHFM, exploración ecográfica, 










Ectrodactyly is a rare congenital malformation characterized by a central defect in hands 
and feet, shaped deep "V", a result of the deficiency or absence of the central limb rays. 
Is a genetically and clinically heterogeneous manifestation, that can occur isolated or in 
combination with other malformations or syndromes, such as isolated autosomal 
dominant pattern ectrodactyly or SHFM (Split Hand-Foot Malformation) or, the most 
frequent and known , Ectrodactyly, Ectodermal dysplasia and cleft lip / cleft palate 
syndrome (EEC syndrome). It can also be associated with nail dysplasia, skin and tear 
duct abnormalities, among others. Almost all the cases which have been reported, were 
described as autosomal dominant pattern. 
 
The concept "Ectrodactyly" dates from 1832, when Saint Hilary used it to describe a 
hand composed of just two fingers. 
 
Fetal hand anomalies are difficult to diagnose and often overlooked during prenatal 
sonographic exploration. The spectrum of hand malformations is broad, and they may 
be isolated or associated with other malformations or karyotype alterations. The finding 
of these anomalies helps the differential diagnosis, since some malformations are highly 
suggestive of specific syndromes. Thus the systematic examination of fetal limbs can 
lead us in the diagnosis and management of many associated conditions. 
 
The vast majority of ectrodactyly cases in the world are caused by mutations in the p63 
gene (embryonic ectoderm and mesoderm tumor suppressor gene), located on 
chromosome 3, both isolated ectrodactyly and in syndromic complexes which are 
defined by ectrodactyly as their main sing. 
 
The therapeutic approach must be multidisciplinary. In cases of ectrodactyly associated 
with other malformations, the priority must be the surgical correction of defects that 
cause functional deficiencies, such as speech and hearing problems due to cleft palate, 
or gait or manipulation of objects problems due to ectrodactyly. 
 
Key words: ectrodactyly, newborn, disability, Karsch-Neugebauer, syndactyly, 
autosomal dominant pattern, EEC, SHFM, sonographic exploration, cleft hands, 
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La ectrodactilia aislada muestra un patrón de herencia autosómica dominante, con 
penetración casi completa, pero también están descritas la herencia autosómica recesiva 
y la herencia ligada al cromosoma X. Por estos motivos, la expresividad de esta 
alteración genética suele ser muy variable, presentándose fenotipos muy diferentes en 
una misma familia. 
El diagnóstico diferencial de la ectrodactilia aislada incluye anomalías de las manos y 
los pies, como la braquidactilia o el Síndrome de Sinóstosis Múltiple, así como 
síndromes que manifiestan manos y pies hendidos asociados a otras malformaciones, 
tales como el Síndrome EEC, que también posee un patrón de herencia autosómico 
dominante. Otros síndromes que incluyen esta deformidad son la Ectrodactilia con 
pulgar de tres falanges, Ectrodactilia con polidactilia central, Síndrome de Fontaine 
(síndrome acrorenal y disóstosis madíbulofacial), Síndrome de Karsch-Neugebauer 
(ectrodactilia con nistagmo congénito), Síndrome lacrimo-auriculo-dento-digital, 
Ectrodactilia con displasia ectodérmica, y Síndrome acro-dermato-ungueal-lacrimo-
dental o Síndrome ADULT (acrónimo en inglés de acro-dermato-ungual-lacrimal-
tooth). 3, 5 
El examen completo de las manos fetales en el periodo prenatal es esencial. Puede ser 
un marcador temprano de muchos síndromes, e incluso de aneuploidías fetales.4 
 
HISTORIA DE LA ECTRODACTILIA 
Lo que en la comunidad científica se conoce como Split Hand-Foot Malformation, ha 
sido descrito con muchos términos, tales como ectrodactilia, mano partida, afalangia 
parcial terminal, oligodactilia, oligodactilia central, deficiencia de los ejes centrales o 
malformación “en pinza de cangrejo o de langosta”. Uno de los términos usados con 
más frecuencia data de 1832, cuando San Hilario usó el término “Ectrodactilia” para 
describir una mano constituida por sólo dos dedos. Su asociación con SHFM ha 
persistido en la literatura científica y aún hoy se usa para describir este síndrome.2, 23 
 
El término ectrodactilia deriva del griego, de los vocablos ektroma (aborto) y dactylos 
(dedos). Es un concepto poco específico, utilizado para describir la pérdida de los 
dedos, y se refiere solamente a la ausencia del eje central de la extremidad. Aunque 
anteriormente este síndrome era denominado como una deformidad, Palmer sugirió en 
1994, muy apropiadamente, utilizar el término de malformación.2, 5 
 
La literatura científica ha revelado la presencia de SHFM en la antigüedad. En 1770, 
Hartsinck, director de la Compañía del Este de la India, describió una tribu de la Guinea 
Holandesa llamada Touvinga, cuyos miembros tenían sólo 2 dedos alargados en cada 
mano y 2 pulgares alargados en cada pie, asemejándose sus extremidades a las pinzas de 
los cangrejos. Hartsinck fue el primero en asociar el término “pinza” al síndrome 
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 5 dedos independientes de diferentes longitudes con 3 falanges osificadas (2 
para el dedo pulgar). 
 Radio, cúbito y húmero únicos y de morfología y tamaño normales. 
La mano y muñeca fetales se encuentran ligeramente flexionadas en condiciones 
normales, mientras que la mano está cerrada en reposo. Se deben observar durante el 
examen tanto la flexión como la extensión de los dedos. El ángulo que forman el eje del 
antebrazo y la mano es, generalmente, neutral. Es anormal para cualquier articulación 
tener una posición fija, no sólo por las consecuencias funcionales que se pueden traducir 
de esa posición, si no porque las posiciones fijas de las articulaciones se asocian, con 
frecuencia, a algunas alteraciones del cariotipo. Por último, y si es posible, se deben 
examinar las dos manos en el plano longitudinal y axial. 
 
Cualquier defecto congénito con expresión fenotípica condiciona un efecto psicológico 
importante, no sólo en el individuo que lo padece, sino también en los padres, y éste 
puede ser de tal magnitud que condicione rechazo del recién nacido. Por este motivo, el 
diagnóstico temprano, y preferiblemente durante la gestación, logra una mejor 
adaptación de los padres a la condición del neonato, a la vez que les proporciona tiempo 
para entender su enfermedad y les documenta sobre las alternativas terapéuticas y de 
rehabilitación de las que podrá beneficiarse recién nacido. 3, 7 
 
Hallazgos patológicos en la exploración ecográfica de las manos fetales 
Las anomalías de la mano son difíciles de diagnosticar y con frecuencia, tal y como 
ocurre con la mayoría de las disóstosis esqueléticas, se pasan por alto durante las 
ecografías rutinarias prenatales. El espectro de malformaciones varía desde 
deformidades sutiles de las falanges distales, prácticamente indetectables en el útero 
materno, hasta anomalías muy severas, como la mano zamba o la ausencia completa de 
una extremidad.1 
Las malformaciones de la mano se pueden clasificar de acuerdo a la anomalía 
predominante. Existen varios sistemas de clasificación de las malformaciones de las 
extremidades superiores, que tienen como base la anatomía, embriología, genética y 
teratología. Los sistemas de clasificación tienen fines diagnósticos y pronósticos. 
Ecográficamente y durante la gestación, las malformaciones de la mano fetal se 
clasifican de la siguiente manera:1, 2 
 Anomalías de la alineación (tabla 1): puño cerrado, camptodactilia (limitación 
de la extensión de las articulaciones interfalángicas en uno ó más dedos), 
clinodactilia (desviación de uno ó más dedos en el plano transverso), 
hipocinesia, mano zamba, focomelia. 
 Dedo pulgar anormal. 
 Tamaño anormal: macrodactilia, mano en tridente. 
 Anomalías de la ecogenicidad: calcificaciones anormales. 
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 Número anormal de dedos: polidactilia (aumento del número de dedos), 
sindactilia (presencia de tejido interdigital con ausencia de separación entre los 
dedos), ectrodactilia. 
 Alteraciones isquémicas por constricción de bandas amnióticas. 
Estas alteraciones de la mano, morfológicas y funcionales, pueden estar aisladas o, lo 
que es más frecuente, asociadas a otras malformaciones (esqueléticas y no esqueléticas), 
displasias o alteraciones del cariotipo. La clasificación y caracterización de las 
anomalías ayuda a estrechar  el cerco en el diagnóstico diferencial, ya que algunas 
malformaciones son altamente sugestivas de un diagnóstico sindrómico específico. Por 
ejemplo, en los casos de mano zamba radial, las pruebas complementarias y específicas 
de esta patología son obligatorias, y deberían incluir un contaje completo de células 
sanguíneas fetales para excluir el Síndrome de Trombocitopenia y Ausencia de Radio.3 
Habitualmente, la detección de malformaciones fetales garantiza el completo 
seguimiento de la gestación, incluyendo exámenes ecográficos y cardiológicos fetales, 
así como el asesoramiento genético para determinar si la investigación exhaustiva de la 
historia clínica familiar y el análisis de cariotipo son necesarios. 
Por estos motivos, las anomalías de la mano tienen implicaciones diagnósticas y 
pronósticas importantes, así como consecuencias funcionales muy variables.3, 15 
Las alteraciones en la formación y desarrollo de las manos fetales suelen descubrirse de 
manera casual durante una ecografía rutinaria, pero en el caso de detectar previamente 
una anomalía mayor (Crecimiento Intrauterino Retardado, acortamiento significativo de 
los huesos largos, tórax anormalmente pequeño, craneoestenosis…), el ecografista las 
buscará activamente. En estas circunstancias, el descubrimiento de anomalías en las 
manos fetales puede ayudar a estrechar el espectro de diagnósticos diferenciales. 
Algunas anomalías de la mano son suficientemente específicas como para establecer un 
diagnóstico definitivo: la presencia de una mano “en dedo de autoestopista” es 
altamente sugestiva de Displasia Distrófica; así como una mano “en puño cerrado” es 
sugestiva de Trisomía 18; y una “mano en tridente” sugeriría una variante severa de 
Osteocondrodisplasia. Por último, en aquellos casos en los que se conozca una historia 
familiar de anomalías de las manos o la exposición a un teratógeno conocido, se 
realizará una exploración ecográfica dirigida.1, 2, 4, 13 
 
Si se detecta una anomalía en la mano fetal, la paciente deberá ser referida a una unidad 
especializada en el diagnóstico y manejo de malformaciones fetales y síndromes 
genéticos. Es necesario un diagnóstico fetal completo incluyendo, como mínimo, una 
exploración cardiológica y ecográfica general para determinar la presencia o ausencia 
de anomalías asociadas. En algunas ocasiones, hay que realizar una ecografía focalizada 
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ECTRODACTILIA Y GENÉTICA 
 
La ectrodactilia es una enfermedad hereditaria, autosómica dominante, presente en seis 
de cada 10,000 nacidos vivos. Dentro del diagnóstico de ectrodactilia se distinguen dos 
entidades: la malformación limitada a manos y pies, que muestra una penetrancia que 
oscila entre el 93-98%; o en combinación con otras malformaciones de las 
extremidades, que con frecuencia muestran un patrón de transmisión muy variable.9 
 
Las diferentes combinaciones de displasia ectodérmica, hendiduras orofaciales y 
malformaciones de las extremidades como características clave, pueden objetivarse en 
diferentes síndromes: síndrome EEC (ectrodactilia, displasia ectodérmica y 
labio/paladar leporino), que es el más frecuente; síndrome de Hay- Wells ó AEC 
(anquiloblefaritis, displasia ectodérmica y labio leporino), LMS (síndrome con 
afectación mamaria y de extremidades), síndrome Acro-dermato-ungueal-lacrimal-
dental o síndrome de Rapp-Hodgkin.2, 8 
 
El gen p63 es un regulador clave del desarrollo ectodérmico, orofacial y de las 
extremidades. Como se menciona anteriormente, la displasia ectodérmica es una de las 
3 características principales en estos síndromes asociados a ectrodactilia. Por este 
motivo, en estos pacientes el número de dientes es, con frecuencia, menor al de los 
individuos sanos, lo que indica que existe una reducción del número de placodas 
dentales en los síndromes asociados a mutaciones de p63. Los dientes también pueden 
tener malformaciones: forma cónica, o la pobre formación de esmalte, que causará las 
subsecuentes caries dentales. 17, 20 
 
SÍNDROME SHFM (Split Hand-Foot Malformation) O ECTRODACTILIA 
AISLADA 
 
El SHFM, también conocido como Síndrome de Karsch-Neugebauer, es uno de los 
síndromes EEC-like. La ectrodactilia, cuya anomalía clave es la ausencia de los ejes 
digitales centrales, con la consiguiente hendidura mediana profunda y fusión de algunos 
de los dedos restantes, puede afectar a las cuatro extremidades, con repercusiones 
funcionales más graves en las manos. 
 
Se han propuesto varias clasificaciones para el síndrome de SHFM (general, específica, 
anatómica y genética). La diferenciación entre mano hendida típica o atípica fue 
descrita por Lange, y ésta es la descripción que se ha mantenido en el tiempo.5 
 
La mano hendida atípica (con una incidencia de 1 de cada 150.000 nacimientos) 
muestra con frecuencia una afectación unilateral y aparece de manera esporádica. Los 
pies no suelen verse afectados. Clínicamente, existe afectación de los 3 radios centrales 
de la mano. Los radios no afectados son frecuentemente hipoplásicos, y suele existir una 
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alteraciones dentales, anomalías en los conductos lagrimales y los ojos, hipoplasia 
facial, aplasia tibial; alteraciones otológicas; talla baja; malformaciones genitourinarias; 
deterioro del sistema nervioso central, que incluye pérdida de la audición y/o retraso 
mental; hipopigmentación cutánea difusa y nevus; ectrodactilia (ausencia congénita de 
uno o más dígitos) asociada o no a sindactilia y clinodactilia; y labio-paladar leporino 
parcial o completo.9, 10, 19, 21 
 
CABEZA Y CUELLO SISTEMA GENITOURINARIO 
Hipoplasia maxilar 









Anomalías en los conductos lacrimales 


















Duplicación del sistema pielocalicial 
 
 
SISTEMA RESPIRATORIO EXTREMIDADES 
















Pelo fino y poco abundante 
Vello púbico poco abundante 
Vello axilar poco abundante 
Cejas y pestañas poco pobladas 
SISTEMA ENDOCRINO SISTEMA NERVIOSO 
Déficit de GH 
Hipogonadismo hipogonadotropo 
Diabetes insípida central 
Retraso mental 
Holoprosencefalia semilobar 
Tabla 3: Manifestaciones clínicas del síndrome EEC. 
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En vista de la exuberancia clínica de esta patología, en los casos de diagnóstico prenatal 
no suele necesitarse una confirmación genética mediante amniocentesis o biopsia corial. 
Sin embargo, aunque muchos de los casos hasta ahora publicados son esporádicos, esto 
es sin antecedentes familiares, la detección prenatal de alteraciones cromosómicas 
específicas de este tipo de síndromes está constituyendo un avance importante para las 
pacientes afectas que desean tener descendencia. En la actualidad ya se ha utilizado con 
éxito la detección prenatal de alteraciones del gen p63 en el cromosoma 3, lográndose 
en consecuencia el nacimiento de niños sanos, hijos de padres afectos del síndrome 
EEC.9 
 
El diagnóstico diferencial de EEC incluye, entre otros, los síndromes de Goltz, Rapp-
Hodgkin (displasia ectodérmica asociada a nariz estrecha, labio-paladar leporino, 
microstomía, talla baja, frente prominente, hipoplasisa maxilar, paladar ojival, labios 
delgados e hipoplasia ungueal), Hay-Wells (AEC: anquiloblefaritis, displasia 
ectodérmica y labio/paladar leporino), síndrome de Christ-Siemens-Touraine y 
Síndrome ADULT (acrónimo en inglés de acro-dermato-ungual-lacrimal-tooth). Todos 
ellos con patrón de herencia autosómico dominante. (Tabla 4).9, 10 
 
Síndromes EEC-like 
Cornelia de Lange Christ-Siemens-Touraine 
Smith-Lemli-Opitz Goltz 
VACTERAL Hay-Wells 
Trisomía 21 (S. de Down)  Braquidactilia 
Trisomía 18 (S. de Edwards) Sinóstosis múltiple 
Karsch-Neugebauer Síndrome de bandas amnióticas 
De Fointaine Ectrodactilia 
S. ADULT o S. de Apert Acro-renal-ocular 
 
Tabla 4: Diagnóstico diferencial del síndrome EEC. 
 
El enfoque terapéutico de este tipo de casos debe ser multidisciplinario. En los casos de 
ectrodactilia sindrómica, es decir, asociada a otras malformaciones, un primer punto 
importante es la corrección quirúrgica de los defectos que ocasionan déficit funcional, 
como los problemas de fonación y audición debidos al paladar hendido, o de la marcha 
o la manipulación de objetos debido a la ectrodactilia, así como los del sistema 
genitourinario. Es decisivo el seguimiento odontológico, con la corrección de la mala 
oclusión dental y las caries, y la colocación de implantes. Para evitar los problemas 
oculares pueden indicarse lágrimas artificiales y antibióticos tópicos. En caso de 
complicaciones oculares insidiosas puede recurrirse a otras técnicas para evitar 
problemas como el entropión o la triquiasis. 
 
Diagnóstico ecográfico de EEC 
El diagnóstico prenatal se puede realizar de forma muy temprana mediante ecografía en 
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según sus loci génicos, el EEC tipo 1 ha sido asignado al cromosoma 7q11.2-q21.3; el 
tipo 2 al cromosoma 19p13-q13 y el tipo 3, que es consecuencia de la mutación de p63, 
al cromosoma 3q27. Todos ellos presentan complejos sindrómicos semejantes (fenotipo 
similar en todos los subtipos de EEC). (Tabla 5). 2, 20, 21 
 
 Mutación principal Fenotipo 
EEC 1 7q11.2-q21.3 Ectrodactilia, Displasia 
Ectodérmica y 
labio/paladar leporino. 
EEC 2 19p13-q13 
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